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КЛІНІЧНИЙ ВИПАДОК МУКОВІСЦИДОЗУ
Люлько Н.В., Мінакова Н.Б.
Сумська обласна дитяча клінічна лікарня
Дитина Б., поступила до діагностичного відділення Сумської обласної дитячої клінічної лікарні (СОДКЛ) у віці 4,5 місяців з приводу позагоспітальної гострої правобічної нижньодольової бронхопневмонії.
Основними скаргами при надходженні були: кашель, дистанційні хрипи, поганий апетит, дефіцит маси тіла 10%. Із анамнезу відомо, що в 2,5- місячному віці дитина вже перенесла правобічної бронхопневмонію, стаціонарно лікувався в Сумській міській дитячій клінічній лікарні.
В клінічній картині тривало зберігалися вологі хрипи в легенях, малопродуктивний кашель, періодичне послаблення стільця. Хлориди в потовій пробі (парафіновим методом) складали 41,7; 35,7; 31,4 ммоль/л. Незважаючи на нормальний рівень хлоридів поту, враховуючи наявність тривалого кашлю, повторних бронхопневмоній, збереження хрипів в легенях, у дитини не можна було виключити діагноз муковісцидозу. В зв’язку з цим її було направлено в клініку ОХМАТДИТ на дообстеження. Пілокарпіновим методом в клініці ОХМАТДИТ хлориди поту склали 122 ммоль/л, після чого їй було виконано молекулярно - генетичне дослідження в клініці ISIDA (м. Київ). В результаті обстеження виявлено, що дитина Б. є носієм мутації delF508 (10 екзон) гену муковісцидоз (ТРБМ) в компаунді з не ідентифікованою мутацією.
При обстеженні ІФА рівню фекальної еластази 1 виявлена тяжка панкреатична недостатність: 27,1 (при нормі 200 і вище, а нижче 50 – тяжкі порушення).
Таким чином, при наявності тривалого запального процесу в легенях в поєднанні з дефіцитом маси тіла, навіть при нормальних показниках хлоридів поту парафіновим методом, необхідно дообстежувати дітей для уточнення діагнозу. Діагноз муковісцидозу може бути виключеним лише за наявності молекулярно-генетичного обстеження дитини.


